








　症例は 69 歳 , 男性．腰椎圧迫骨折，肋骨骨
折の既往がある．X 年 3 月 7 日頃から鼻汁，全
身倦怠感などの感冒症状が，3 月 10 日頃から
めまい感，歩行時のふらつき，構音障害が出現















RT-QUIC（rea l - t ime quak ing - induced 
conversion）法での異常型プリオン蛋白が陽性
であり , プリオン蛋白遺伝子解析の結果より，
最終的に孤発性 Creutzfeldt-Jakob 病（MM 型）
と診断した．神経症状が急速に進行する症例で








下 CJD）は , その代表疾患である 1）. CJD は , 
急速に進行する認知機能障害，ミオクローヌス，
脳 波 で の 周 期 性 同 期 性 放 電（periodic 
synchronous discharge：PSD） を 特 徴 と し，
発症から 3 〜 4 ヶ月で無動無言となる 1）．
　プリオン病は病因により孤発性，遺伝性，獲
得性の 3 型に分類され，孤発性が最も多く，
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も聞き取りにくくなったため，4 月 4 日に前医
を再診し，同日に当科へ紹介された．
　入院時現症：血圧 127/86 mmHg，脈拍 67 
回 / 分（整），体温 36.6 ℃ .
　眼瞼結膜に貧血なし . 心音は整，心雑音な














　脳脊髄液検査：細胞数 0/µl，蛋白 60.4 mg/










的反射を認めた．第 6 病日に頭部 MRI を再度
施行したところ，右線条体，右大脳皮質に拡散
強調画像（DWI）で高信号を認め（図 1），第 8
病日の脳波検査では PSD を認めた（図 2）．前
医の MRI を改めてみると軽度ではあるが，同
部位に高信号を呈していた．脳脊髄液検査では，
Neuron Specific Enolase（NSE）が125 ng/ml（cut 
off: 35 ng/ml）と上昇していた．特徴的な経過，
神経学的所見と各種検査所見より，CJD が強く








図１：頭部単純 MRI 拡散強調画像（第 6 病日）右線条体，右大脳皮質に高信号を認める（矢印）．
13症例：孤発性 Creutzfeldt-Jacob 病の一例
および総タウ蛋白は 2200 pg/ml（cut off: 1200 














にて CJD と診断された 6 例の解析では，ミオ
クローヌスや無動無言などの出現時期は発症か






ト上の分解断片が 21 kDa のタイプ 1，19 kDa
のタイプ 2 に大別され，プリオン蛋白遺伝子
codon 129 にはメチオニン / メチオニン（MM




リオン蛋白遺伝子 codon 129 は , 日本人では
MM 型が 92% と大部分を占め，MM 型の孤発
性 CJD は古典的臨床経過を呈することが多い
4）．本症例でも，プリオン蛋白遺伝子 codon 
129 は MM 型であり，典型的な臨床病型とも
一致する結果であった．
　脳波や髄液 14-3-3 蛋白に関しては，CJD 初期
や MV 型孤発性 CJD の一部では異常を示さない
ことが少なくなく4），早期 CJD 患者において 14-
3-3 蛋白の陽性率は 76.2 % 程度であったとの報
告もあり 5），早期診断のための検査として十分で
ない．MRI の DWI における大脳皮質，線条体
の高信号が発症後最も早期から出現するとの報
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